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 Streszczenie
Zespół Smitha, Lemlego i Opitza (SLOS] jest wrodzoną, dziedziczoną autosomalnie recesywnie nieprawidłowością 
metabolizmu cholesterolu, prowadzącą do malformacji wielu narządów. W Polsce jest prawdopodobnie jednym 
z częstszych schorzeń metabolicznych lecz zmienny obraz kliniczny utrudnia rozpoznanie tego zespołu. 
Autorzy przedstawiają opis prenatalnego rozpoznania SLOS u płodu z malformacjami wielu narządów przy ujemnym 
wywiadzie rodzinnym.
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 Abstract
Smith-Lemli-Opitz syndrome (SLOS) is a hereditary, autosomal recessive abnormality of cholesterol metabolism, 
leading to malformations of multiple organs. It is probably one of the most frequent metabolic disorders but variable 
clinical presentation makes the diagnosis of the syndrome difficult. 
The authors of the following work present a case report of prenatal diagnosis of SLOS in fetus with malformations 
of multiple organs and negative family history.
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środowiskowy	 i	 rodzinny	 bez	 znaczenia	 klinicznego.	 Z	 ciąży	
pierwszej	córka	4	lata,	zdrowa.	Przebieg	ciąży	powikłany	infek-








ciczne	 zahamowanie	wzrastania	 płodu	 (biometria	 płodu	 odpo-
wiadająca	18		t.c.).	Wobec	obrazu	sugerującego	zespół	Patau	wy-
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Prenatalne rozpoznanie Zespołu Smitha, Lemlego i Opitza – opis przypadku.
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Stężenie	 cholesterolu	 całkowitego	 w	 surowicy	 wynosiło	
20mg/dL.	 Metodą	 GC-MS	 oznaczono	 stężenia	 cholesterolu	
całkowitego	–	10,0mg/dL;	7-dehydrocholesterolu	–	4,21mg/dL 
(norma	 <0,03mg/dL)	 i	 8-dehydrocholesterolu	 –	 5,96mg/dL	





metaboliczną,	 przebiegającą	 z	 obniżonym	 stężeniem	 choleste-
rolu	całkowitego	i	podwyższonym	stężeniem	jego	prekursorów.	
U	 podstaw	 zaburzenia	 leży	 niedobór	 enzymu	 ostatniego	 etapu	




	 Zespół	 Smitha,	 Lemlego	 i	 Opitza	 to	 rzadki	 przykład	







co	 wpływa	 na	 nieprawidłowe	 ukształtowanie	 narządów	 jamy	
brzusznej,	kończyn	oraz	układu	nerwowego	[1].







w	 kształcie	 Y,	 nieprawidłowości	 w	 budowie	 zewnętrznych	
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Charakterystyczne	 są	 trudności	 w	 odżywianiu	 w	 posta-
ci	 znacznie	 osłabionego	 lub	 braku	 odruchu	 ssania,	wymiotów,	




na	 wdrożenie	 leczenia	 dietetycznego	 oraz	 udzielenie	 rzetelnej	
porady	genetycznej.	
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